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los valores durante la valoracion final puede deberse al estoma tra-
queal abierto. Este estudio pone en relevancia la importancia de im-
plementar programas que combinen el entrenamiento de resistencia
junto con la fisioterapia respiratoria en el tratamiento de la lesion
medular. La aplicacion de estas estrategias en la practica clinica pro-
porciona un enfoque integral y efectivo en la rehabilitacion, mejoran-
do su calidad de vida y promoviendo su autonomia.

20678. EFECTO DEL ENTRENAMIENTO LOCOMOTOR MEDIANTE
EXOESQUELETO SOBRE LA FUNCION MOTORA EN
LESIONADOS MEDULARES CRONICOS. ESTUDIO PILOTO

Rebassa Cabrera, A.; Bocanegra Gaspar, J.; Ballester Santiago, M.

Servicio de Neurorrehabilitacion. Hospital Sant Joan de Déu.

Objetivos: El objetivo principal es evaluar la efectividad de la terapia
robotica de marcha en la recuperacion motora de lesionados medula-
res frente al tratamiento convencional grupal. Los objetivos secunda-
rios son evaluar el impacto de la terapia robética de marcha en las
complicaciones secundarias a la lesion medular en cuanto a estado
animico, calidad de vida y dolor.

Material y métodos: Se presenta un estudio tipo piloto para la proyec-
cion de un ensayo clinico aleatorizado, simple ciego, paralelo de dos
grupos. Se reclutaron como participantes 19 personas con LM cronica
asignadas aleatoriamente a un grupo intervencion y un grupo control.
El grupo intervencion recibe entrenamiento locomotor mediante el
exoesqueleto portatil Indego®. El grupo control recibi6 sesiones de fi-
sioterapia convencional centrada en la marcha. Ambos grupos realiza-
ron dos sesiones semanales de 60 minutos durante 10 semanas.
Resultados: El entrenamiento locomotor mediante exoesqueleto se
mostré superior en cuanto a la capacidad de marcha (WISCI-II) y el
equilibrio (escala de equilibrio de Berg) pero no en cuanto a fuerza,
espasticidad, velocidad y distancia de marcha, dolor, estado animico
y calidad de vida.

Conclusién: Existe una evidencia preliminar de que el entrenamiento
locomotor mediante un exoesqueleto portatil se muestra superior en
cuanto a capacidad de marcha y equilibrio respecto al entrenamiento
convencional grupal en personas con lesion medular cronica incompleta.

20288. ENTRENAMIENTO ORIENTADO A TAREAS COMO
OPCION PARA LA INTERVENCION EN PACIENTES CON
ALTERACION COGNITIVA GRAVE TRAS DCA. A PROPOSITO
DE UN CASO

Arranz Diaz, M."; Abadin Garcia, A.'; Sanchez Lépez, S.?

'Centro Integral de Atencion Neurorrehabilitadora, Grupo 5 CIAN
Alcald; *Fisio Kids.

Objetivos: El proposito de exponer este caso clinico es valorar si a
través del entrenamiento orientado a tareas en entorno real, es posi-
ble conseguir una mejora significativa en componentes motores, cog-
nitivos y funcionales trasladandose a la participacion en la vida diaria
de una usuaria con alteracion cognitiva grave tras sufrir un DCA.
Material y métodos: Se lleva a cabo un registro de actividades selec-
cionadas, basadas en la CIF, ya que en un inicio no pudieron valorarse
test estandarizados debido a la alteracion cognitiva que presenta el
sujeto de estudio, gran parte de la valoracion es cualitativa y se reali-
za de manera observacional mediante videos y utilizando tareas con-
cretas como medio de valoracion.

Resultados: Tras dos afos de intervencion continuada por equipo de
trabajo, se observan en formato video mejoras motoras en hemicuerpo
mas afecto y en las tareas seleccionadas como el cepillado de dientes,
aseo, marcha y tereas bimanuales. Se consiguen recoger puntuaciones
de test estandarizados que en un principio no fueron posibles debido a
agitacion, labilidad emocional y alteracion cognitiva.
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Conclusién: Se establece que el caso expuesto ha mejorado su parti-
cipacion en actividades seleccionadas gracias a la comparacion de los
datos recogidos al inicio del tratamiento y en la actualidad. Como
conclusion general, pacientes con alteracion cognitiva grave que pre-
serven el reconocimiento de objetos y praxias, el entrenamiento orien-
tado a tareas en un entorno real podria ser un medio de intervencion
ya que facilita la conexion con el mismo y se ajusta progresivamente
a la participacion del usuario en actividades significativas.

20431. LA IMPORTANCIA DE LA OPTIMIZACION Y SELECCION
DE LOS RECURSOS PARA LA REHABILITACION DE MIEMBROS
SUPERIORES EN UN PACIENTE CON LESION MEDULAR
INCOMPLETA

Hernandez Feijoo, P.; Ibafiez Aparicio, R.; Martin del Cafizo, M.

Neurologia. Clinica Neural Intensive.

Objetivos: Determinar la eficacia de un programa especifico de reha-
bilitacion de miembros superiores en paciente con lesion medular,
llevado a cabo bajo una metodologia transdisciplinar de alto rendi-
miento en neurorrehabilitacion, centrada en los objetivos funcionales
del paciente.

Material y métodos: Paciente de 27 anos con LMI a nivel C4, que rea-
lizara tratamiento durante 18 semanas, con una dosis de 20 horas se-
manales distribuidas en las diferentes técnicas y dispositivos roboticos
para alcanzar objetivos funcionales establecidos a través de la escala
Goal Assessment Scale (GAS), combinando el uso de técnicas como
imaginaria motora, terapia en espejo, protocolo de fuerza, uso de
roboética, electroestimulacion y entrenamiento orientado a tareas, con
el objetivo de mejorar destrezas manipulativas para aumentar partici-
pacion y autonomia en tareas significativas para el paciente.
Resultados: Se han obtenido mayores puntuaciones en las valoraciones
de Nine Hole Peg Test (NHPT), Box and Block (B&B), Modified Ashworth
Scale (MAS) y Modified Tardieu Scale (MTS), dinamometria y valoracion
con dispositivo Amadeo® en ambas manos, aumentando funcionalidad
y logrando cumplir objetivos GAS planteados al inicio del tratamiento,
con una puntuacion de + 1 en dicha escala.

Conclusion: Es necesario optimizar y personalizar los recursos ofreci-
dos a pacientes con lesion medular, ya que no solo es importante ajus-
tar la dosis e intensidad, si no la planificacion, razonamiento clinico,
monitorizacion y analisis de los datos, para determinar el mejor enfo-
que de la rehabilitacion que guie la consecucion de los objetivos.

Neurogenética + Neuroepidemiologia P

21571. IMPLICACION DEL GEN HMGCR EN LA ENFERMEDAD
DE PARKINSON

Diaz Belloso, R."; Muiioz Delgado, L.'; Martin Bornez, M.%; Garcia
Diaz, S.2; Bonilla Toribio, M.%; Buiza Rueda, D.'; Pineda Sanchez, R.";
JesUs Maestre, S."; Macias Garcia, D.'; Adarmes Gémez, A.'; Carrillo,
F.3; Mir, P.3; Gomez Garre, P.!

'Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario Regional Virgen del
Rocio. Centro de Investigacion Biomédica en Red sobre
Enfermedades Neurodegenerativas; 2Servicio de Neurologia.
Complejo Hospitalario Regional Virgen del Rocio; 3Servicio de
Neurologia. Complejo Hospitalario Regional Virgen del Rocio. Centro
de Investigacion Biomédica en Red sobre Enfermedades
Neurodegenerativas. Departamento de Medicina. Facultad de
Medicina. Universidad de Sevilla.

Objetivos: Se ha sugerido que la alteracion del metabolismo lipidico
podria ser uno de los principales mecanismos patogénicos en la
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enfermedad de Parkinson (EP). El gen HMGCR codifica para la
3-Hydroxyl 3-Methylglutaryl CoA Reductasa, la enzima que regula la
velocidad de sintesis del colesterol. El objetivo de este estudio fue
estudiar la implicacion del gen HMGCR en el desarrollo de la EP en
nuestra poblacion.

Material y métodos: Se incluyeron 1.162 pacientes con EP. El gen HMGCR
se analizo mediante secuenciacion dirigida de sus exones y regiones intro-
nicas adyacentes. Las variantes identificadas se clasificaron segun los cri-
terios del American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG).
Resultados: Se identificaron un total de 19 variaciones en el gen
HMGCR. El 6,02% de los pacientes fueron portadores de al menos una
variante, incluyendo una paciente portadora de la variacion c.278-
1G>A en heterocigosis. Dicha variacion afecta al proceso de splicing,
estd en un sitio altamente conservado y fue descrita como patogénica
por diversas herramientas bioinformaticas. La paciente se presentd con
temblor en miembros izquierdos a los 50 anos. Tras 14 anos de evolu-
cion comenzd con alucinaciones y 2 afos mas tarde inicié6 demencia,
falleciendo a los 67 anos con un estadio de Hoehn y Yahr de 4.
Conclusion: Reportamos una nueva variante en el gen HMGCR en una
paciente con EP. La presencia de dicha variacion podria afectar la
sintesis del colesterol y estar relacionada con la EP desarrollada por la
paciente. Los resultados sugieren que el gen HMGCR podria tener un
papel en el desarrollo de la EP.

20108. NUEVA MUTACION EN DARS2 EN UNA FAMILIA
ESPANOLA CON DOS HERMANOS AFECTOS DE
LEUCOENCEFALOPATIA CON AFECTACION DEL TRONCO
CEREBRAL Y MEDULA ESPINAL SIN ELEVACION DE LACTATO

Lugue Ambrosiani, A.; Cabrera Serrano, M.; Rojas-Marcos Rodriguez-
Quesada, |.; Fernandez Panadero, A.; Casado Chocan, J.

Servicio de Neurologia. Hospital Virgen del Rocio.

Objetivos: Describir una nueva mutacion en dos hermanos diagnosticados
de leucoencefalopatia con afectacion de tronco cerebral y médula espinal.
Material y métodos: Varon de 26 y mujer de 42 afios, hermanos no
gemelos de padres no consanguineos, afectos desde la infancia de cua-
dro lentamente progresivo en forma de ataxia, retraso intelectual,
epilepsia, escoliosis y piramidalismo. En RM de ambos, se identifica
lesion extensa en sustancia blanca periventricular, troncoencefalica y
medular en secuencias T2, sin elevacion de lactato en espectroscopia.
Por el cuadro clinico y patron de imagen, se solicita estudio genético
dirigido a mutaciones en DARS2.

Resultados: En secuenciacion y estudio de variacion del namero de
copias del gen DARS2 en ambos pacientes se identifican dos variantes
en heterocigosis compuesta: c.228-15C>A p.? en intron 2 ya descrita
con cambio en marco de lectura y esperable generacion de proteina
truncada, asi como ¢.662G>A p. (Gly221Glu) no conocida previamente
en exon 7, por lo que se clasifican como de significado clinico desco-
nocido. Se realiza estudio de segregacion en ambos progenitores, no
afectos, siendo estos portadores de cada una de ellas, respectivamen-
te, por lo que se interpretan como probablemente patogénicas.
Conclusion: La adecuada definicion del cuadro clinico-radiolégico nos
ayudara a dirigir el estudio genético y a interpretar las variantes encon-
tradas para atribuirles el correcto significado, como aqui presentamos.

21300. LA IMPORTANCIA DE LA CLINICA Y LA GENETICA:
DISCINESIA GENETICAMENTE DETERMINADA EN PACIENTE
CON PARALISIS CEREBRAL INFANTIL

Salvador Saenz, B.; Garcia Garcia, M.; Romero Plaza, C.; Diaz del
Valle, M.; Piquero Fernandez, C.; Méndez Burgos, A.; Martinez
Sarries, F.; Martin Avila, G.; Morlan Gracia, L.

Servicio de Neurologia. Hospital Universitario de Getafe.

268

Objetivos: Presentar un caso de un trastorno de movimiento familiar
poco frecuente diagnosticado inicialmente de crisis comiciales por el
perfil clinico del caso.

Material y métodos: Mujer de 34 afos diagnosticada de encefalopatia
connatal con PCl tetraparética y movimientos paroxisticos nocturnos,
diagnosticada de epilepsia probablemente focal frontal. Tratada du-
rante afios con diferentes farmacos anticrisis, en este momento bajo
politerapia con LVT, VPA, DZP y PER. Los movimientos son descritos
como tonicos, cefalicos, orales, oculares, axiales y de extremidades
sin alteracion del nivel de conciencia, desencadenados por el suefio y
estados emocionales, sin mostrar actividad epileptiforme en los EEG y
video-EEG prolongados que se han realizado. La RM cerebral no mostro
alteraciones y en la PET-TC cerebral se apreci6é hipometabolismo asi-
métrico temporoparietal derecho.

Resultados: Se amplio estudio genético con exoma dirigido a discapa-
cidad intelectual y epilepsia detectandose la presencia en heterocigo-
sis de microduplicacion 16p13.11 asociada a trastorno del neurodesa-
rrollo, y la presencia en heterocigosis de la variante patogénica
c.1252C>T p.(Arg418Trp) en el gen ADCY5, compatible con discinesia
orofacial AD, que explicaria los movimientos de la paciente.
Conclusiéon: Presentamos una paciente con PCl con diagnostico inicial
de epilepsia (dada la frecuencia de esta entidad en pacientes con PCl),
finalmente diagnosticada de discinesia paroxistica genéticamente de-
terminada. La mutacion en ADCY5 provoca un trastorno del movimien-
to hipercinético raro, que cursa con movimientos coreicos, miocloni-
cos, distonicos paroxisticos en cuello, rostro y EESS. Destacamos con
este caso la importancia de conocer este tipo de trastornos y como la
anamnesis dirigida puede ayudar al diagndstico.

21641. LAS MUTACIONES EN EL GEN ACTA2 CONDICIONAN
UNA FRAGILIDAD VASCULAR QUE AUMENTA EL RIESGO DE
COMPLICACIONES POSTERIOR AL TRATAMIENTO
ENDOVASCULAR

Ayuso Garcia, D.'; Albajar Gomez, I.'; NGfiez Manjarres, G.'; Alvarez
Agoues, A."; Escobar Padilla, C."; Lijeron Farel, S.'; Arana Achaga,
X.2; de la Riva Juez, P.'; Gonzalez Lopez, F.'; Martinez Zabaleta, M.";
Larrea Pefia, J.*; Saez Villaverde, R.*

'Servicio de Neurologia. Hospital Donostia-Donostia Ospitalea;
2Servicio de Cardiologia. Hospital Donostia-Donostia Ospitalea;
3Servicio de Radiologia. Hospital Donostia-Donostia Ospitalea;
Servicio de Neurogenética. Hospital Donostia-Donostia Ospitalea.

Objetivos: El musculo liso es responsable de la contraccion de la pared
vascular, regulando el diametro de los vasos sanguineos. Las mutacio-
nes sin sentido de la alfa-actina del musculo liso (ACTA2) pueden pro-
vocar aneurisma de la aorta toracica (AAT), sindrome de Moya-Moya o
sindrome de disfuncion multisistémica del musculo liso entre otras.
Material y métodos: Se presenta el caso clinico de una paciente joven
con AAT e ictus complicado.

Resultados: Mujer de 42 afios sin antecedentes de interés que ingresa
por insuficiencia cardiaca aguda con dilatacion aneurismatica de raiz
aortica y aorta ascendente acompanado de insuficiencia adrtica grave.
Se somete a cirugia de Bentall y anuloplastia mitral y en el
posoperatorio se registra fibrilacion auricular. Dos dias tras la
intervencion sufre ictus agudo por oclusion de la arteria cerebral
media (ACM)-1 izquierda. Se indica trombectomia con un resultado
TICI3. Tres dias después del ictus presenta recurrencia con nueva
oclusion de ACM1 izquierda. Se realiza segunda trombectomia con leve
afasia y paresia facial secuelares. A los cuatro dias, a pesar de
tratamiento anticoagulante, presenta afasia grave por un tercer ictus
y en la arteriografia se objetiva una ACM-1 izquierda de pared irregular
sin clara oclusion y que no mejora tras angioplastia. Como complicacion
local se objetivd un pseudoaneurisma de la arteria femoral derecha
con fistula arteriovenosa asociada. El estudio genético fue positivo
para ACTA2 c635G>Ap. (Arg212Gln).



